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Аннотация. В статье рассмотрены клинико-генетические особенности 
фенилкетонурии, галактоземии и муковисцидоза. Показана распространенность 
данных заболеваний в Кировской области на 2017 год. Проведен анализ 
медицинских карт больных по некоторым признакам (соблюдение диеты при 
метаболических болезнях или назначенного лечения, наличие отклонений в 
показателях здоровья детей). По результатам молекулярно-генетического 
анализа представлены данные о генотипах больных. 
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Annotation. The article deals with the clinical and genetic features of 
phenylketonuria, galactosemia and cystic fibrosis. The prevalence of these diseases in 
the Kirov region for 2017 is shown. The analysis of medical records of patients on 
certain grounds (compliance with diet, metabolic diseases, or prescribed treatment, 
the presence of deviations in the health indicators of children) was conducted. Based 
on the results of the medical genetic analysis, data on the genotypes of patients are 
presented. 
Ключевые слова. Наследственные заболевания, фенилкетонурия, 
галактоземия, муковисцидоз, генотип, мутации, диета, умственная отсталость. 
Keywords. Hereditary diseases, phenylketonuria, galactosemia, cystic fibrosis, 
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Введение 
Ежегодно в Кировской области впервые диагностируются 86–94 случая 
наследственной патологии, из них 70% — генные наследственные заболевания 
и синдромы, 30% — хромосомная патология [3,5]. Поэтому особенно остро 
встает вопрос о диагностике наследственных заболеваний, методах 
диагностики и эффективности различных методов. Неонатальный скрининг на 
наследственные болезни является основой профилактики наследственных 
болезней в популяциях, поскольку, позволяет выявлять заболевания на 
доклинической стадии, своевременно начинать лечение, формировать 
контингенты, требующие систематического медико-генетического 
консультирования, а также способствует обнаружению гетерозиготного 
носительства мутантного гена и проведению пренатальной диагностики [1,4]. 
Цель исследования - анализ клинико–генетических особенностей ФКУ, 
муковисцидоза, галактоземии в Кировской области за период с 1997 по 2017 
год. 
Материалы и методы исследования 
Проанализированы 90 медицинских карт больных заболеваниями, 
включенных в программу неонатального скрининга по ФКУ, муковисцидозу и 
галактоземии в г. Кирове и Кировской области выявленных за период с 1997 по 
2017 год на базе МГК КОГБУЗ «Кировский областной клинический 
перинатальный центр». 
Результаты исследования и их обсуждение 
В Кировской области неонатальный скрининг на муковисцидоз введен с 
06.2006 г. Проведено 140 956 скрининговых исследований, охват составил 99%. 
Всем детям с положительными показателями иммунореактивного трипсина 
(ИРТ) был проведен ре-тест. Всего проведено 1306 ре-тестов, что составило 
0,9% от обследованных. При подтвержденном повторном результате проведена 
потовая проба. Частота муковисцидоза в Кировской области составила 1:5400. 
На 01.01.2015 г. в регистре всего 37 больных, из них 29 детей. Ген 
муковисцидоза локализован в 7q31-32 и включает 27 экзонов. В гене 
обнаружено около 900 мутаций, из них около 200-300 дают патологический 
эффект [2]. Определение генетических мутаций проводилось на базе 
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лаборатории пренатальной диагностики Медико-генетического научного центра 
РАМН (Москва). Для 20 (70%) детей было проведено ДНК-обследование, в 
результате выявлены следующие мутации: delF 508 в гомозиготном и 
гетерозиготном состояниях, delT 214 и L 138 в гетерозиготном, 1677delTA в 
гомозиготном состоянии. Смешанная клиническая форма заболевания 
наблюдается у 89% пациентов. Тяжелая степень течения заболевания выявлена 
у 33 пациентов (89%), среднетяжелая - у 3 пациентов (8%), легкая - у 1 
пациента (2,7%).  
В период с 2006 по 2017 год в ходе неонатального скрининга было 
выявлено 30 случаев заболевания фенилкетонурией. Классическая ФКУ 
возникает в результате мутации гена РАН (12q24), кодирующего фермент 
фенилаланин-4-гидроксилазу. Основной тип мутаций в гене – это 
однонуклеотидные замены в 7, 9 и 12 экзонах. Семьям с больными ФКУ детьми 
предлагается проведение для ребенка бесплатного МГА в г. Москва, 
большинство из семей дало согласие на данную процедуру, однако некоторые 
из них отказались. Существует несколько видов мутаций в гене ФАГ (рис. 1). 
Наиболее часто у обследованных больных встречалась мутация R408W – 
54,8%.  
 
Рис. 1. Генотипические варианты у больных фенилкетонурией. 
 
В процессе жизнедеятельности 74% больных строго соблюдают 
диетическое питание. 26% больных не соблюдают диету по различным 
причинам (пренебрежительное отношение матери к диетическому питанию, 
нахождение ребенка с людьми неосведомленными о необходимости лечебного 
питания и др.). У 71% больных ФКУ отсутствует умственная отсталость, такие 
больные, как правило, строго соблюдают диету и получают диетическое 
питание с рождения. Нервно-психическое развитие у таких детей соответствует 
возрастным нормам. 29% больных страдают умственной отсталостью 
различной степени. Нами была установлена корреляционная зависимость 
между соблюдение диеты и отсутствием УО у ребенка. 
В период с 2006 по 2015 год в ходе неонатального скрининга в Кировской 
области было выявлено 12 случаев галактоземии. Ген заболевания картирован 
на хромосоме 9р13. Основной тип мутаций представлен однонуклеотидными 
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заменами. Частота галактоземии в Кировской области с 2005 по 2017 гг. 
показана на Рис. 1. Пик встречаемости болезни Дуарте приходился на 
промежуток между 2011 и 2012 годом. Наибольшая частота рождения детей, 
больных галактоземией I типа, была выявлена в 2010-2011 гг. (рис.2) 
 
Рис. 2. Частота встречаемости галактоземии в Кировской области с 2005 
по 2017 год. 
Генотипически галактоземия проявляется в виде классической формы, 
или галактоземии Iтипа, Ген локализуется на коротком плече 9 хромосомы. 
Молекулярно-генетическое исследование показало, что частота мутаций при 
галактоземии I типа составляет 27,2% для мутации р. Q118R и 72,8% для 
мутации р. К285N. Другим вариантом наследования галактоземии является 
болезнь Дуарте, когда один аллель несет мутацию, характерную для 
галактоземии Iтипа, а другой - аллель Дуарте-D, при генотипе (D/G), 
активность ГАЛТ составляет 5 – 25% от нормы. У больных, имеющих два 
аллеля Дуарте (D/D), активность фермента равна приблизительно 25%. У таких 
детей в периоде новорожденности обычно не наблюдается тяжелых 
жизнеугрожающих клинических проявлений. При болезни Дуарте (D/G) в 25% 
встречается мутация р. Q118R в 15% - мутация p. K285N и в 60% - мутация p. 
N314D. 
Выводы: 
1. Частота встречаемости заболеваний, включенных в программу 
неонатального скрининга по г. Кирову и Кировской области: муковисцидоз 
1:5400, ФКУ1:7400, галактоземия1:39600.  
2. В Кировской области выявлено 37 больных муковисцидозом, 30 
больных ФКУ, 3 случая галактоземии,  
3. Среди больных муковисцидозом 29 (78,4%) больных – дети. 33 
больных имеют тяжелую клиническую форму муковисцидоза.  
4. Фенилкетонурией страдают 30 человек. Выявлено, что в гомозиготном 
состоянии у больных ФКУ преобладает мутация R408W. Установлена 
зависимость между соблюдением диеты больным ФКУ и отсутствием у него 
умственной отсталости. 
5. Выявлено 12 случаев галактоземии в Кировской области за период с 
2005 по 2017 год.  
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